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① 劣化した DNA の SNP マイクロアレイへの適用を検討するため、爪から抽出した DNA
を用いた家族性脳動静脈奇形（Arteriovenous malformation: AVM）家系のゲノム
ワイド連鎖解析を行った。 
② 5 例の良性乳頭腫(Pap 群)、3 例の上皮内乳頭癌(purePC 群)、2 例の浸潤を伴う乳
頭癌(PCinv 群)を含む 10 例の嚢胞内乳頭状腫瘍について、FFPE 標本の腫瘍部と正
常部から DNA を抽出し、SNP マイクロアレイを用いたアレイ CGH を行った。 
 
【結   果】 
 
① GeneChip の実験の質を示す指標である QC call rate は 96.05%から 80.07%、平均 
91.79%であった。ゲノムワイド連鎖解析の結果、5p13.2-q14.1, 15q11.2-q13.1, 
18p11.32-14.1 の 3 箇所を疾患原因候補領域として同定した。これらの領域におけ
るマイクロサテライトマーカーを用いたハプロタイプ解析の結果は、SNP マイクロ
アレイを用いたハプロタイプ解析の結果と一致した。 
② 得られた QC call rate は、70.8%から 91.9%、平均で 80.7%であった。ゲノム全体
における染色体構造変化を示した領域の割合は、Pap 群で 2.87%、purePC 群で平均




化は 3p21.31 と 3p14.2 のコピー数が正常な loss of heterozygosity(LOH)と
20q13.13 の増幅であった。 
 
【考   察】 
 
爪から抽出した DNA を SNP マイクロアレイに適用したが、プロトコルの工夫により
得られた call rate は満足のいくものであった。爪から抽出した断片化 DNA を使用し
ても SNP マイクロアレイでの解析は可能であると考えられた。 
劣化した DNA の SNP マイクロアレイ使用が可能であったので，本研究の最大の目的
である乳腺嚢胞内乳頭状病変解析を FFPE 標本から抽出した DNA を用いて行った。得
られた QC call rate は高品質な DNA を用いた場合と比べて劣るものであったが、同








中で最も高頻度に共有されているゲノム構造変化として 3p21.31 と 3p14.2 のコピー
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